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+iWWpU Az $QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPD$76HJ\W|EEV]HUYUHQGV]HUWpULQWĘNyUNpSDPHO\HWD]HVHWHNMHOHQWĘVUpV]p-
ben a befelé egyenirányító K+FVDWRUQDIĘSyUXVIRUPiOyIHKpUMpMpQHND.LUIHKpUMHNyGROiVipUWIHOHOĘV.&1-gén 
PXWiFLyLRNR]QDN$EHWHJVpJHWNDPUDLDULWPLiNSHULRGLNXVSDUDOt]LVIHMOĘGpVLUHQGHOOHQHVVpJHNpVVSHFL¿NXV(.*HO-
térések jellemezik.
&pONLWĦ]pVCélunk az volt, hogy ATS-betegek irodalomból ismert EKG-eltéréseinek kvalitatív és kvantitatív paramé-
tereit elemezzük saját ATS-betegcsoportunkban, hosszú QT-szindrómás (LQTS) betegek EKG-paramétereivel való 
összehasonlításban.
%HWHJHNpVPyGV]HUHN+pW QĘ IpU¿ iWODJpOHWNRUpYJHQHWLNDL YL]VJiODWWDO LJD]ROW$76 KiURP
p.Arg218His-mutáció, további egy-egy p.Arg312Glu, p.del302Val, p.Glu293Lys és p.Met307Ile .&1--mutáció) bete-
get vizsgáltunk. A 12 elvezetéses nyugalmi EKG-felvételeket kvalitatív [gyakori kamrai extraszisztolék (ES)/bigeminia, 
FRXSOHW1697MHOHQOpWH@LOOHWYHNYDQWLWDWtYV]HPSRQWEyOpUWpNHOWNNRUULJiOW47pV48LQWHUYDOOXPD]8KXOOiPLGĘ-
tartama és amplitúdója). Mérési eredményeinket kor- és nem szerint illesztett kontroll, LQTS-betegek adataival hason-
lítottuk össze.







.|YHWNH]WHWpV $QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV betegekben általában jellegzetes EKG-elváltozásokat láthatunk, mint pl. 
a gyakori kamrai ES, bigeminia vagy NSVT. A korrigált QT-intervallum kóros tartományba való megnyúlása nem min-
GHQHVHWEHQMHOOHP]Ę$]8KXOOiPSURPLQHQVHEEKRVV]DEEpVPDJDVDEEH]HNEHQDEHWHJHNEHQ
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$QGHUVHQ±7DZLOV\QGURPH, periodic paralysis, .&1- gene.H\ZRUGV
Bevezetés
Az $QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPD (ATS) a familiáris szí-
YL]RPEHWHJVpJHNKH] >KLSHUWUy¿iVFDUGLRP\RSDWKLD 
2, 3), Danon-betegség (4), Fabry-betegség (5) stb.] és a 
familiáris ioncsatorna-betegségekhez hasonlóan [hosz-
szú QT-szindróma (6), 7LPRWK\V]LQGUyPD (7), famili-
iULVEUDG\FDUGLDVWE@PRQRJpQHVPHQGHOL|U|NOĘ-
GpVWPXWDWyULWNDNyUNpS$EHWHJVpJHWD]DODSYHWĘHQ
az izomrostokban azonosítható, befelé irányító, egye-
QLUiQ\~LQZDUGUHFWLI\HUNiOLXPLRQFVDWRUQDIĘSyUXV-
formáló fehérjéjét, a Kir2.1-fehérjét kódoló gént, a 
.&1-JpQWpULQWĘPXWiFLyNRNR]]iN
Az ATS ritka kórkép, amelyet periodikus paralízis, kam-
UDLDULWPLiNpVIHMOĘGpVLUHQGHOOHQHVVpJHNWULiV]DMHOOH-
PH] $ IHMOĘGpVL UHQGHOOHQHVVpJHN VFROLRVLV FOLQRGD-
ctylia és syndactylia, a testméret és súly elmaradása, 
valamint craniofacialis anomáliák, mint a hiperteloriz-
mus, széles orrnyereg, mandibuláris hipoplázia, bila-
WHUiOLV SWRVLV YpNRQ\ KDM IRJIHMOĘGpVL PDOIRUPiFLyN
mandibuláris és maxilláris hipoplázia formájában nyil-
vánulnak meg (10, 11, 12, 13). Az ATS-ben kialakuló 
SHULRGLNXVSDUDOt]LVW KLUWHOHQ NH]GĘGĘ QpKiQ\SHUFWĘO
DNiU QpKiQ\ QDSLJ YiOWR]y LQWHUYDOOXPUD LV NLWHUMHGĘ
izomgyengeség vagy paralízis jellemzi, amely normo-, 
hypo- és hyperkalaemia mellett egyaránt kialakulhat.
Az ATS kardiális manifesztációi közül az EKG-n 
PHJ¿J\HOKHWĘ HOWpUpVHN D OHJJ\DNRULEEDN pV OHJ-
LQNiEE ¿J\HOPHW NHOWĘHN (J\HV EHWHJHNEHQ HQ\KH
QTcPHJQ\~OiV pV]OHOKHWĘ GH D48cWDUWDP MHOHQWĘV
megnyúlása és a kifejezett U-hullámok jelenléte a 
OHJMHOOHP]ĘEE$]8KXOOiPRNV]pOHVHNpVPDJDVDN
leginkább a precordiális V2–3-elvezetésekben (14, 15). 
$]$76EHQPHJ¿J\HOKHWĘ DULWPLiN N|]|WW D J\DNRUL
kamrai extraszisztolék, coupletek és típusos formá-




genetikai vizsgálattal is igazolt ATS esetleírást munka-
csoportunk közölte (16). Jelen vizsgálatunkban célunk 
az volt, hogy ATS-betegek EKG-regisztrátumainak kva-
litatív és kvantitatív paramétereit elemezzük, amelyeket 





iWODJpOHWNRU D GLDJQy]LVNRU  pY NRQV]HNXWtY
$QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV beteget vizsgáltunk. A be-
tegség klinikai diagnózisát a szakirodalomban javasol-




%DFNJURXQG $QGHUVHQ±7DZLOV\QGURPH (ATS) is a multisystem disorder mainly caused by mutations in .&1- gene 
ZKLFKHQFRGHVWKHPDLQSRUHIRUPLQJSURWHLQRIWKHLQZDUGUHFWL¿HU.+ channel, Kir2.1. The disease is characterized by 
YHQWULFXODUDUUK\WKPLDVSHULRGLFSDUDO\VLVG\VPRUSKLFIHDWXUHVDQGVSHFL¿F(&*DOWHUDWLRQV
2EMHFWLYH Our aim was to qualitatively and quantitatively analyse typical ECG characteristics, described in the litera-
ture, in our patient cohort with ATS in comparison with that of observed in patients with the long QT syndrome (LQTS).
3DWLHQWVDQGPHWKRGV6HYHQSDWLHQWVIHPDOHVPDOHDYJDJH\UVZLWKJHQHWLFDOO\FRQ¿UPHG$76WKUHH
patients with p.Arg218His, one patient each with p.Arg312Glu, p.del302Val, p.Glu293Lys and p.Met307Ile KCNJ2 mutations) 
were examined. Quantitative ECG parameters [premature ventricular beats (PVB)/bigeminy, couplet, NSVT] and corrected 
QT and QU intervals, the duration and amplitude of the U waves were manually measured on good quality 12-lead resting 
ECG recordings. Data were compared to that of age- and sex-matched control patients with long QT syndrome (LQTS).
5HVXOWV Frequent ventricular extra-systoles (or bigeminy) were present in 71% (5/7) of ATS patients. Couplets or NSVT 
ZDVREVHUYHGLQRI$76SDWLHQWV$VIRUTXDQWLWDWLYH(&*SDUDPHWHUVFRUUHFWHG47LQWHUYDOZDVVLJQL¿FDQWO\
VKRUWHULQ$76SDWLHQWVFRPSDUHGWR/476SDWLHQWVYVPVSZKLOHFRUUHFWHG48LQWHU-
YDOGLGQRWGLႇHUVLJQL¿FDQWO\YVPVS7KH47c was prolonged only in 43% (3/7) of ATS 
SDWLHQWV7KH8ZDYHVZHUHVLJQL¿FDQWO\ORQJHU8ZDYHGXUDWLRQYVPVSDQGWDOOHU8
YDZHDPSOLWXGHYVP9SLQ$76SDWLHQWV
&RQFOXVLRQ Patients with ATS usually exhibit typical ECG changes representing frequent ventricular ES, bigeminy or 
NSVT. Prolongation of the corrected QT interval is not typical and QTc may be in the normal range. U waves are more 
prominent, being longer and taller in these patients.
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•  tüneteket okozó aritmiák vagy megnagyobbodott 




lése: alacsonyan álló fülek, szélesen álló szemek, kis 
PDQGLEXODNLVXMMDWpULQWĘFOLQRGDFW\OLDYDJ\OiEXM-
MDWpULQWĘV\QGDFW\OLD
Minden beteg esetében genetikai vizsgálat is igazolta 
a betegséget, amely szerint mind a hét esetben pato-
gén mutációt volt igazolható a .&1--génben (három 
p.Arg218His-mutáció, további egy-egy p.Arg312Glu, 
p.del302Val, p.Glu293Lys és p.Met307Ile .&1--mu-
táció).
$]$76EHWHJHN(.*MHOOHP]ĘLWKRVV]~47V]LQGUyPi-
EDQ V]HQYHGĘ EHWHJHN(.*MHOOHP]ĘLYHO KDVRQOtWRWWXN
össze. Az összehasonlításra használt LQTS-betegek 
EKG-it Intézetünk adatbázisából választottuk ki, random 
módon, a betegcsoport esetszámával 1:1 arányban. Az 
illesztés alapjául az szolgált, hogy kor- és nemi eloszlás 
szerint a két betegcsoport azonos legyen. Ennek meg-
IHOHOĘHQD]/476EHWHJFVRSRUWEDQQĘpVIpU¿V]H-
UHSHOWGLDJQy]LVNRULiWODJpOHWNRUXNpYYROW
A két betegcsoport gyógyszeres terápiájában lénye-
ges különbség nem volt, az ATS-betegcsoportban 7/7, 
az LQTS-betegcsoportban 6/7 beteg állt béta-blokko-
ló terápia alatt. Az ATS-betegcsoportban 2/7 beteg-
ben, az LQTS-betegcsoportokban 3/7 betegben történt 
ICD-implantáció.
(.*DQDOt]LV
Az ATS- és LQTS-betegeknél klinikai kivizsgálásuk 
során standard nyugalmi 12 elvezetéses EKG-felvéte-
lek készültek. Az EKG-regisztrátumokat kvalitatív és 
kvantitatív szempontból vizsgáltuk. A kvalitatív eltéré-
sek között a kamrai extraszisztolék (ES)/bigeminia je-
1. ÁBRA. Jellegzetes EKG-eltérések Andersen–Tawil-szindrómában. A-panel: frekvens kamrai ES-lia, bigeminia; B-panel: frek-
vens kamrai ES-lia, bigeminia, couplet, bidirekcionális jelleggel; C-panel: nem tartós kamrai tachycardia; D-panel: nem tartós 
kamrai tachycardia; bidirekcionális jelleggel; E-panel: V1-3 elvezetésekben prominens U-hullám
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lenlétét, illetve a coupletek és NSVT jelenlétét értékel-
WN$]1697WKiURPYDJ\W|EEWpVEĘOiOOy!PLQ
frekvenciájú és <30 másodpercig tartó ritmuszavarként 
GH¿QLiOWXN $ ELGLUHNFLRQiOLV 97W D456WHQJHO\pQHN
NDOYDOyWpVUĘOWpVUHYDOyYiOWDNR]iVDNpQWKD-
tároztuk meg. A kvantitatív EKG-paraméterek között a 
korrigált QT (QTc) és QU (QUc) intervallumot, az U-hul-
OiP LGĘWDUWDPiW pV D] 8KXOOiP DPSOLW~GyMiWPpUWN
a V2- vagy V3-elvezetésben. Utóbbiak manuális mérés 
alapján lettek meghatározva. A szívfrekvenciára való 










Gyakori kamrai extraszisztolé (vagy bigeminia) az An
GHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV esetek 71%-ában (5/7) volt 
jelen iEUD$pV%SDQHO Couplet vagy NSVT- az 
$76EHWHJFVRSRUWEDQEDQYROWPHJ¿J\HOKH-
WĘ  iEUD %±'SDQHO Ez egy esetben volt típusos 
bidirekcionális NSVT iEUD'SDQHO, további három 




Az ATS- és LQTS-betegek QTc, QUc, U-hullám szé-
lesség és magasság paramétereit az  WiEOi]DWEDQ 
tüntettük fel. Kvantitatív EKG-paraméterek tekinteté-
EHQDNRUULJiOW47LQWHUYDOOXPV]LJQL¿NiQVDQU|YLGHEE
volt az ATS-betegekben az LQTS-betegekhez képest 
 YV PV SPtJ D NRUUL-
JiOW 48LQWHUYDOOXP QHP NO|QE|]|WW V]LJQL¿NiQVDQ
 YV  PV S $ 47c- az 
ATS-esetek mindössze 43%-ban (3/7) volt megnyúlt 
WDUWRPiQ\EDQQĘNHVHWpEHQ!PVIpU¿DNHVHWpEHQ
! PV $] 8KXOOiPRN V]LJQL¿NiQVDQ KRVV]DEE-
QDN 8KXOOiP LGĘWDUWDP  YV 




Munkánk során magyarországi $QGHUVHQ±7DZLOV]LQG
rómás betegek EKG-eltéréseinek kvalitatív és kvanti-
tatív elemzését végeztük el. Eredményeink szerint, az 
LURGDORPEDQ N|]|OW NRUiEELPHJ¿J\HOpVHNKH] KDVRQ-
lóan, ATS-betegekben jellegzetes EKG-elváltozásokat 
láthatunk, mint pl. a gyakori kamrai extraszisztolé, bi-
geminia vagy NSVT, az esetek egy részében bidirek-
cionális formában. A korrigált QT-intervallum gyakran 
rövidebb, mint az a hosszú QT-szindrómás betegekben 
PHJ¿J\HOKHWĘpVDNiUDQRUPiOWDUWRPiQ\EDQLVOHKHW
Az U-hullám prominensebb, hosszabb és magasabb 
ezekben a betegekben.
Jól ismert és klinikai fontossággal bír az a tény, hogy 
testfelszíni EKG egyes eltérései, illetve a T-hullám for-
PiMDHOWpUĘ pV DGRWW HVHWEHQ MHOOHP]Ę OHKHW D NO|Q-
E|]Ę /47DOFVRSRUWRNEDQ $] /47DOFVRSRUWEDQ YL-






EKG-elváltozása az ST-szakasz megnyúlása, azaz 




lációban (96 ATS-es beteg) a QTc-megnyúlás mértéke 
nem volt kifejezett (20 ms), a QTc medián értéke (440 
ms) a normál tartományon belül volt. A betegek csu-
pán 17%-ának volt QTc-értéke 460 ms-ot meghaladó. 
A betegek 91%-ában a T-U-hullám morfológiája, külö-
nösképp a megnagyobbodott U-hullám karakterisztikus 
volt. A betegek egy részénél a T-hullám leszálló szá-
ra megnyúlt, az U-hullám bifázisos volt. Eredményeink 
IHQWLPHJ¿J\HOpVHNNHOMyONRUUHOiOQDN
Az $QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV betegek EKG jellegze-
tességeinek standardizálására tettek kísérletet .XNOD
pV PXQNDWiUVDL akik az $QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV 
betegek EKG-analízise során írtak le diagnosztikus jel-
OHP]ĘNHW
•  tachycardiás ATS-betegekben a P-hullám és U-hullám 
„összecsúszásakor” p-pulmonale morfológia alakul ki 
és a P-hullám magassága meghaladhatja a 3 mm-t;
•D]8KXOOiPMHOHQOpWpW¿J\HOHPEHYpYHpVDV]iPtWi-
sokból azt kihagyva a betegek QTc-tartama a normál-
intervallumba esik;
1. TÁBLÁZAT. Andersen–Tawil-szindrómás (ATS) és hosszú 
Q-szindrómás (LQTS) betegek EKG-paramétereinek kvanti-
tatív összehasonlítása. QTc: korrigált QT-idő, QUc: korrigált 





























p<0,04 p<0,84 p<0,004 p<0,0002
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•9(6WN|YHWĘHOVĘV]tYFLNOXVQiOD7pV8KXOOiPIX]L-
onálhat, így pszeudo-LQTS-morfológiát mutathat;
•  V2–3HOYH]HWpVHNEHQHOĘIRUGXOKDW8KXOOiPDPHO\QHN
amplitúdóját (egészséges kontrollcsoporttal ellentét-
ben) a tachycardia tovább növelheti;
•  adrenalin-provokációs teszt hatására az U/T-hullám 
DUiQ\DUĘO!UHYiOWR]LN
$]$76EHQPHJ¿J\HOKHWĘULWPXV]DYDURNN|]|WWDJ\D-
kori kamrai extraszisztolék, esetleges bigeminia mellett 
D ELGLUHNFLRQiOLV MHOOHJĦ SROLPRUI NDPUDL WDFK\FDUGLD
97DOHJMHOOHP]ĘEE
7tSXVRV HVHWEHQ D97 QHPWDUWyV MHOOHJĦ pV UHODWtYH
ODVV~PLQIUHNYHQFLiYDO%iUD97QHPJ\RUVpV
általában jól tolerált, az ES- és VT-epizódok mennyi-
sége tachycardia-indukált cardiomyopathiához vezet-
het. Fontos az ATS-ben, digitálisz toxicitás esetén és 
(20) és katekolaminerg polimorf kamrai tachycardiában 
&397  pV]OHOKHWĘ ELGLUHNFLRQiOLV 97 HONO|QtWp-
se egymástól, hiszen az ATS és CPVT prognózisa és 
terápiája eltér egymástól. Bár az ES- és VT-epizódok 
PHQQ\LVpJH$76EHQMHOOHP]ĘHQQDJ\GHD&397EH-
tegekkel ellentétben életveszélyes kamrai ritmuszavar-
ED YDOy iWPHQHW QHP MHOOHP]Ę  $ ¿]LNDL WHUKHOpV
– CPVT-betegekkel ellentétben – nem indukál ritmusza-
YDUW$76EHWHJHNEHQVĘWHJ\HVN|]OHPpQ\HNV]HULQWD
terhelés el is nyomhatja a ritmuszavart. A két betegség 
JHQHWLNDL YL]VJiODWWDO NO|QtWKHWĘ HO D &397HVHWHN
legtöbbje és az ATS-esetek mintegy 60%-a diagnoszti-
zálható genetikai módszerekkel.
Következtetések
$QGHUVHQ±7DZLOV]LQGUyPiV betegekben általában jel-
legzetes EKG-elváltozásokat láthatunk, mint pl. a gya-
kori kamrai ES, bigeminia vagy NSVT. A korrigált QT-in-
WHUYDOOXPPHJQ\~OiVDQHP MHOOHP]ĘpVD47c akár a 
normál tartományban is lehet. Az U-hullám prominens, 
hosszabb és magasabb ezekben a betegekben.
.|V]|QHWQ\LOYiQtWiV
A munka a „Ritka betegségek patogenezisének kuta-
tása, új diagnosztikai és terápiás eljárásokat megala-
pozó fejlesztések” (GINOP-2.3.2-15-2016-00039) és a 
ÄeOHWHW YH6]pO\H]7HWĘ $NXW PHJEHWHJHGpVHN V~O<RV-
sági és hALálozási mutatólnak jaVítása transzlációs 
orvostudományi mEgközelítésben – STAY ALIVE” (GI-
NOP-2.3.2-15-2016-00048) támogatásával készült.
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